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Sindroma de Hipoventilação Central Congénita
( PHOX2B, crom 4 )
Perda do controlo automático da respiração no sono REM  






• I.T., D.N. 19/4/1995, cabo-verdiano
• Febre alta, tosse seca, odinofagia, na semana anterior
• Hiperémia conjuntival, disúria, estomatite
• Abstenção alimentar e desidratação
• Eritema Polimorfo / Exantema exsudativo multiforme
• Sindroma de Stevens-Johnson
• NET = Necrólise epidérmica tóxica
Sindroma de Stevens-Johnson
Infecção




• Anticonvulsivantes   
Outros
• Sol e Radioterapia
• Idiopático 50%
Lesões em Alvo
• E.S., D.N. 14/12/2007
• Evacuada da Ilha do Sal a 15.9.2010
• Saudável até aos 9 meses
• Febre alta, diarreia sero-sanguinolenta
• Artrite tibio-társica esq. e hipertensão
• Lesões cutâneas vesiculares (Varicela ?)




















• VS (60-140 mm), PCR, leucócitos, plaquetas
√ Auto-imunidade negativa              
√ Estudo NOD/CARD negativo
√ Imunodeficiência excluída
Paragem do crescimento 
Critério major 
Úlceras orais recorrentes: Major, minor ou 




Lesões oculares Uveíte anterior e   post.
Vasculite retiniana
Lesões cutâneas Eritema nodoso, 
Pseudofoliculite
Teste de patergia + > 2 mm às 24-48h
International Study Group for Behçet Disease: Criteria for the diagnosis of 
Behçet










PULSOS          metilprednisolona + ciclofosfamida
Terapêutica
Paragem  do crescimento 
• ANAKINRA
( Antagonista de receptor da IL1 )
• INFLIXIMAB







“ É preciso continuar a procurar, porque é no
conhecimento que residem todas as soluções ”
